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Geny odpowiedzialne za 75 proc. przypadkow
AMD

Zwiazane z wiekiem zwyrodnienie plamki zottej, czyli AMD (Age- related Macular Degeneration) jest
choroba oczu, ktéra wywotuje trwata utrate wzroku. Dochodzi bowiem do uszkodzenia plamki zottej,
malenkiego fragmentu siatkowki oka odpowiedzialnego za widzenie centralne, w tym takze za
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widzenie drobnych szczegétéw i kolorow.

Do typowych objawéw zwyrodnienia plamki zottej naleza: widzenie prostych linii jako linii falistych
lub znieksztatconych i postepujace trudnosci w czytaniu. Choroba postepuje w réznym tempie i moze
prowadzi¢ nawet do catkowitej utraty wzroku. Degeneracja plamki zottej jest gtowna przyczyna
utraty wzroku u ludzi powyzej 50. roku zycia. Wystepuje u 8.8 proc. populacji, czesciej u kobiet, a jej
czestos¢ wzrasta z wiekiem i po 75 roku zycia dotyczy juz prawie 28 proc. ludzi.

W Polsce co roku zapada na AMD 250 tys. osob. Na catym swiecie liczba chorych siega 50 min.
W zwiazku ze starzeniem sie spoteczenstwa, problem AMD narasta, a schorzeniem zagrozonych jest
ok. 10 proc. 0s6b po 45. roku zycia.

Jeszcze niedawno nie wiadomo bylo jednak, co jest przyczyna tej choroby, cho¢ podejrzewano wiele
czynnikow srodowiskowych, w tym palenie tytoniu i wysokotluszczowa diete, oraz to, ze schorzenie
to moze mie¢ podloze genetyczne.

Rok temu grupa naukowcéw z Uniwersytetu Columbia pod kierunkiem dr Rando Allikmetsa odkryta
mutacje w genie kodujacym tzw. czynnik H, ktére moga zwieksza¢ ryzyko zachorowania na AMD.

Czynnik H jest biatkiem hamujacym odpowiedZ uktadu odpornosciowego na infekcje bakteryjne

i wirusowe po zwalczeniu zakazenia. Dzieki temu stan zapalny nie utrzymuje sie dtuzej niz jest to
konieczne, by zwalczy¢ infekcje. Niektdre odmiany czynnika H zmniejszaja jednak zdolnos¢ biatka do
hamowania stanu zapalnego, co moze przyczynia¢ sie do rozwoju choroby.

Czynnik H nie moze by¢ jednak jedyna przyczyna AMD, gdyz u jednej trzeciej pacjentéw nie ma
zmian w sekwencji kodujacego go genu. Naukowcy postanowili zatem poszuka¢ dodatkowego
genetycznego czynnika ryzyka.

Jest nim by¢ moze czynnik B - biatko aktywujace odpowiedZ uktadu odpornosciowego na infekcje.

Na podstawie analizy genetycznej przeprowadzonej na 1300 pacjentach cierpiacych na AMD,
naukowcy odkryli, ze u 75 proc. chorych wystepuja zwiazane ze zwiekszonym ryzykiem
zachorowania mutacje w czynniku B lub H, albo w obu genach jednoczesnie.

Okazalo sie rowniez, ze "ochronna" odmiana czynnika B moze zapobiega¢ AMD, nawet jezeli obecna
jest zwigzana z wiekszym ryzykiem choroby odmiana czynnika H, dlatego sam czynnik H nie
wystarczy, by rozwineta sie choroba.

"Test to pierwszy przyktad zlozonej choroby, dla ktérej udato sie ustali¢ genetyczna przyczyne dla
prawie 75 proc. przypadkow" - podsumowuje dr Rando Allikmets.
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Bakterie jelitowe wplywaja na zdrowie serca

Odkrycie moze pomdc w profilaktyce i pracach nad nowymi terapiami.
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Powstal symulator promieniowania
kosmicznego

Przy wspolpracy z Europejska Agencja Kosmiczng (ESA) .
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Stonce ucieklo kiedys z centralnych rejonow
galaktyki

Ta grupowa ucieczka nastapita od 4 do 6 miliardow lat temu.
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Roslinnos¢ w Europie nie nadaza za tempem
ocieplenia klimatu

Powstaje dtug klimatyczny.

Kondvcija starszvch osob moze sie z czasem
poprawiac

W czym kluczowa role odgrywa ich nastawienie - informuje pismo , Geriatrics”.
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Badaczka o raporcie UNESCO na Swiatowy
Dzien Wody

Brak dostepu do niej silniej uderza w kobiety
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Skad sie biora bledne lub agres e
odpowiedzi chatbotow

Dlaczego duze modele jezykowe udzielaja czasem btednych odpowiedzi?
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Sztuczna inteligencia uczy sie przewidvwac
dvnamike czasteczek

\Sa jednak bardzo kosztowne obliczeniowo.
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